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Aufbewahrung von Daten als Endergebnis von Genanalysen mittels Next Generation
Sequencing

Im Rahmen von Genanalysen mittels Next Generation Sequencing werden grof3e Datenmengen
generiert. Anhand dieser Daten, die als Endergebnis der NGS-Analysen entstehen, kénnen
nachtraglich samtliche Varianten, die gefunden wurden, auch nachtraglich Gberpruft und ggf. nach
aktuellem Wissensstand neu klassifiziert werden. Die Moglichkeit auf Re-Analyse der Files ist vor
allem aus Grunden der Qualitatssicherung sowie in Hinblick auf die Weiterentwicklung der
personalisierten Onkologie fur Patient*innen von Bedeutung.

Es wird empfohlen sémtliche Daten (BAM-Files als Endergebnis der Analyse und als Aquivalent der
Roh-/Metadaten) solange es fur den/ die Patient*in von Nutzen ist, zumindest jedoch flr 30 Jahre
aufzubewahren.

Begriffsdefinition:

BAM-Files: stellen das Endergebnis der Analyse das Aquivalent der Roh-/ Metadaten dar. Das .bam
Format ist ein aktuell international gultiges und ist Uber alle momentan gangigen genetischen
Programme auswertbar. Mit diesen Files ist das nachtragliche Durchsehen aller Varianten die
gefunden wurden moglich, also auch jener, die zum Beispiel aufgrund des aktuellen
Wissensstandes als benigne eingestuft und deshalb nicht in den Endbefund aufgenommen
wurden. Des Weiteren kann man sich alle abgedeckten Genabschnitte jederzeit nochmals
durchsehen und das Ergebnis mit neuen Einstellungen und neueren Software-Programmen re-
analysieren. Damit kénnen die BAM-Files als Aquivalent der Roh-/Metadaten angesehen werden
und es wird empfohlen sie zumindest fir 30 Jahre aufzubewahren.

Roh-/ Metadaten: abhangig von der benutzten Plattform umfasst dies Laufstatistiken, Signal
Processing und Basecalling Files. Dies sind groBere Mengen an Rohdaten aus denen die BAM Files
dann bioinformatisch berechnet werden. Die Roh-/ Metadaten sollen unserer Empfehlung nach
bei ausreichend zur Verfugung stehendem Speicher kurzer als BAM-Files, eventuell 5-10 Jahre,
aufbewahrt werden. Griinde hierfur sind, dass diese Daten lediglich mit der aktuell verwendeten
Software ausgewertet werden und es nicht garantiert werden kann, dass in 5-10 Jahren, wenn ein
Nachfolger-NGS-Modell in Betrieb ist, die Rohdaten noch verwendet werden kénnen.
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Aufbewahrung von genetischem Material im Rahmen von tumorrelevanter Diagnostik

Die Aufbewahrung von genetischem Material ist laut Gentechnikgesetz (GTG) nach
abgeschlossener Testung und Akkreditierungsvorgaben nicht erforderlich, ist aber im Einzelfall zu
Uberlegen und abzuwé&gen. So sind prinzipiell Praparate humanen Ursprungs, die noch einen
medizinischen Zweck (diagnostisch oder therapeutisch) fur den/die Patienten*in - und potentiell
seine oder ihre biologischen Nachfahren - erfiillen kénnen, zu archivieren. Eine schrittweise
Entscheidung zur Archivierung und Lagerung von DNA/RNA Proben sollte folgende Uberlegungen
enthalten und ist in internen Qualitdtsmanagement-Dokumenten festzuhalten:

1. Wenn ausreichend anderes Material vorhanden ist (z.B. Paraffinmaterial von
Tumorgewebe fur die somatische DNA/RNA Analyse) muss extrahierte DNA/RNA nicht
zusatzlich aufbewahrt werden, da auch das Paraffinmaterial den Zweck erfullt.

2. DNA oder RNA, die aus kleinen Proben gewonnen wurde, von denen nicht zu erwarten ist,
dass weitere DNA/RNA extrahiert werden kann, sollte in einem analogen Prozess zum
Paraffinblock/Schnitten aufbewahrt werden. Bezlglich des Zeitraums ist der medizinische
Zweck fur den/die Patienten*in zu berucksichtigen. In Anlehnung an das 8 21 Abs 5 O6.
Krankenanstaltengesetz 1997 (06. KAG 1997) und internen Richtlinien genetischer Labore
sollte eine Aufbewahrung von zumindest 10 Jahren erfolgen, wobei eine langere
Aufbewahrung, je nach Kapazitdten vorzuziehen ist. Bei der Lagerung ist zu
bertcksichtigen, ob es sich um DNA (Lagerung bei -40 °C mdoglich) oder RNA (Lagerung bei
-80 °C oder flissigem Stickstoff notwendig) handelt und die Entscheidung zur Lagerung
entsprechend den Ressourcen entschieden werden.

3. Fur genomische DNA z.B. aus peripherem Blut, wenn kein Paraffinmaterial vorhanden ist,
kann man argumentieren, dass diese bei Bedarf neu isoliert werden kann und eine
Aufbewahrung ebenfalls nicht notwendig ist.

4. Eine gewisse Zeit der Aufbewahrung (z.B. 6 Monate) kann man des Weiteren fir

qualitatssichernde MalBnahmen in der Analytik argumentieren.

Die praktikabelste Losung ist fur jedes Labor zu evaluieren und das gewahlte Vorgehen in den
Qualitatsmanagement-Unterlagen flr die Akkreditierung festzuhalten.
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